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Ein 27-jähriger Patient wurde wegen 
schwerer Atemnot zugewiesen. Er beklag-
te seit einigen Wochen Abgeschlagenheit, 
Schmerzen an den großen Gelenken und 
eine zunehmende Kurzatmigkeit bei An-
strengung. Nun hatte sich eine rapide Ver-
schlechterung ergeben.
Die persönliche Anamnese ergab, dass 
er seit einem Jahr wegen eines hypogona-
dotropen Hypogonadismus mit Testoste-
roninjektionen behandelt wurde. Der Pa-
tient war vor vielen Jahren aus dem Koso-
vo immigriert und Vater zweier gesunder 
Töchter von 5 und 8 Jahren.
Körperliche Untersuchung
Der Patient war in reduziertem Allge-
meinzustand. Der Blutdruck lag bei 
105/60 mmHg, die Herzfrequenz bei 115/
min, es bestand eine absolute Arrhyth-
mie sowie eine Orthopnoe. Die Halsve-
nen waren gestaut, es fanden sich feuch-
te Rasselgeräusche über beiden Lungen-
feldern und Unterschenkelödeme beid-
seits. Kardial war ein 3/6-Holosystolikum 
in Mitralposition auskultierbar. Der rest-
liche Status war unauffällig.
Klinische Chemie und 
technische Untersuchungen
Das Troponin T war mit 0,03 ng/ml (nor-
mal <0,1) bei Eintritt und im Verlauf nor-
mal. Das BNP war mit 718 pg/ml (<50) 
deutlich, die Leberparameter mit ASAT 
81 U/l (10–50) und ALAT 139 U/l (10–37) 
leicht erhöht und das TSH mit 1,43 mIU/
l (0,332–4,449) normal. Das Blutbild war 
unauffällig und das CRP mit 23 mg/l (<5) 
erhöht.
Im EKG zeigte sich ein tachykardes 
Vorhofflimmern, im konventionellen 
Thoraxröntgenbild fand sich eine Kardio-
megalie mit bilateralem Lungenödem und 
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Pleuraergüssen beidseits (. Abb. 1). Die 
transthorakale Echokardiographie doku-
mentierte eine Dilatation aller Herzab-
schnitte mit mittelschwerer Mitralinsuffi-
zienz. Die linksventrikuläre Auswurffrak-
tion (LVEF) war mit 20% (normal >55%) 
bei diffuser Hypokinesie schwer einge-
schränkt.
Verlauf
Nach erfolgloser Elektrokonversion konn-
te der Patient im weiteren Verlauf nach 
Gabe von Amiodaron in einen stabilen 
Sinusrhythmus konvertiert werden. Hin-
weise auf eine infektiöse oder ischämische 
Ursache der Herzinsuffizienz bestanden 
nicht. Eine familiäre Belastung konnte 
nicht eruiert werden, da der Patient als 
Kind adoptiert worden war.
In den Blutuntersuchungen fiel ein 
stark erhöhtes Ferritin von 2900 μg/l (15–
320) und eine Transferrinsättigung von 
96% (16–45) auf. In der Zusammenschau 
mit der Vorgeschichte eines sekundär-
en Hypogonadismus wurde eine heredi-
täre Hämochromatose vermutet und ei-
ne Leberbiopsie durchgeführt. Dort fand 
sich eine ausgeprägte Leberzellsidero-
se (Grad IV), eine schwere Portalfibrose 
mit portoportalen Septen sowie ein herd-
förmig vollständiger nodulärer Umbau 
(. Abb. 2). Das Eisentrockengewicht be-





In der Magnetresonanztomographie stell-
ten sich das Myokard und die Leber stark 
hypodens dar (. Abb. 3). Die Konstella-
tion ist typisch für eine intrazelluläre Ei-
senüberladung und bestätigte die kardi-
ale Beteiligung bei der vorliegenden Hä-
mochromatose.
Genetische Abklärung
Die genetischen Abklärungen für Muta-
tionen im klassischen Hämochromato-
se- (HFE-) Gen (C282Y, H63D und S65C) 
waren allesamt negativ. Erst die erweiterte 
Suche nach Mutationen der juvenilen Ver-
laufsform der hereditären Hämochro-
matose fand eine homozygote Mutation 





Es wurde mit einer intensiven Aderlass-
therapie begonnen. Darunter war nach 
6 Monaten das Ferritin bereits auf die 
Hälfte und nach 12 Monaten auf 149 μg/
l abgefallen. Gleichzeitig hatte sich die 
LVEF von anfänglich <20% nach 6 Mona-
ten auf 39% verbessert und nach 12 Mona-
ten mit 55% normalisiert (. Abb. 4). Die 
Dilatation der Herzhöhlen und die Hy-
pokinesie des Myokards waren rückläu-
fig. Der Patient beklagte einzig noch leich-
Abb. 2 9 Leberbiop-
sie (Berlinerblau, 1:20): 
schwere Hämosideri-
nablagerungen Grad 





rose mit portoportalen 
Septen (Pfeil)
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Abb. 4 9 Kontinuier-
liche Verbesserung der 
linksventrikulären Ejek-
tionsfraktion (LVEF) 
von <20% auf 55% un-
ter Aderlasstherapie 
innerhalb von 12 Mo-
naten. Reduktion von 
Ferritin im gleichen 
Zeitraum von 2900 μg/
l auf 149 μg/l
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Die hereditäre Hämochromatose ist eine 
autosomal rezessiv vererbte Erkrankung, 
die in der überwiegenden Mehrzahl durch 
eine klassische Mutation im HFE-Gen 
hervorgerufen wird. In den letzten Jah-
ren hat sich nun aber gezeigt, dass auch 
andere, nicht HFE-assoziierte Gendefekte 
zum Phänotyp der hereditären Hämo-
chromatose führen (. Tab. 1). Mit dieser 
Erkenntnis hat sich auch das Verständnis 
des Eisenstoffwechsels grundlegend ver-
ändert.
Heute wird davon ausgegangen, dass 
ein Zusammenspiel von Hepcidin, einem 
zirkulatorischen Peptid aus der Leber, mit 
dem membrangebundenen Eisentrans-
portprotein Ferroportin die zentrale Steu-
erung im Eisenstoffwechsel bildet. Hepci-
din führt zur Internalisierung und Degra-
dation des Ferroportins und damit einem 
geringeren Eiseneinstrom in den Körper. 
Bei allen Formen der hereditären Hämo-
chromatose kommt es zu einem Abfall des 
Hepcidins und somit zu einer unregulier-
ten Eisenaufnahme in den Körper.
Die juvenile Hämochromatose ist ei-
ne seltene Variante der hereditären Häm-
ochromatose. Genetisch ist sie eine hete-
rogene Erkrankung mit 2 bekannten Gen-
defekten auf Chromosom 1 (HJV-Gen, 
Genprodukt Hemojuvelin) und Chromo-
som 19 (HAMP-Gen, Genprodukt Hepci-
din). Vom HJV-Gen sind mehrere Muta-
tionen bekannt, die weitaus häufigste ist 
G320V, wie bei unserem Patienten. He-
mojuvelin scheint ein Regulator der Hep-
cidintranskription zu sein [5]. Sehr selten 
tritt auch eine Mutation im HAMP-Gen 
auf, was zu einem direkten, vollständigen 
Ausfall von Hepcidin und somit zu einer 
sehr schweren Verlaufsform der juvenilen 
Hämochromatose führt.
Klinische Präsentation
Die juvenile Hämochromatose ist charak-
terisiert durch ein Auftreten von Organ-
schäden bereits in der 2. bis 3. Lebensde-
kade. Häufig manifestiert sich dabei ei-
ne Infertilität aufgrund eines sekundären 
Hypogonadismus (Eiseneinlagerung in 
die Hypophyse) als erstes Symptom. Un-
behandelt tritt eine dilatative Kardiomyo-
pathie auf, und die Patienten versterben 
an den Folgen eines Herzversagens oder 
einer Herzrhythmusstörung.
Das frühe Auftreten endokriner und 
kardialer Organschäden ist typisch für die 
juvenile Hämochromatose. Im Gegensatz 
dazu steht bei der klassischen HFE-asso-
ziierten Variante die Leberzirrhose und 
nicht die Kardiomyopathie als limitie-
rende Erkrankung im Vordergrund. Eine 
kardiale Beteiligung kann vorkommen, 
ist aber selten klinisch relevant, weil die 
Erkrankung aufgrund des Leberschadens 
meist vor dem Auftreten kardialer Symp-
tome erkannt und behandelt wird.
Abklärungen
In den Laboruntersuchungen kann zuerst 
eine erhöhte Transferrinsättigung und im 
weiteren Verlauf ein erhöhtes Serumfer-
ritin nachgewiesen werden. Eine Leber-
biopsie sollte zumindest in der initialen 
Abklärung durchgeführt werden, um das 
Ausmaß der Leberschädigung beurteilen 
zu können. Für die Bestimmung des Ei-
sengehalts in der Leber ist eine Leberbiop-
sie allerdings nicht notwendig. Der Eisen-
gehalt in der Leber kann heutzutage mit 
speziellen MRT-Sequenzen zuverlässig er-
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Ein 28-jähriger Patient wurde mit dekompen-
sierter Herzinsuffizienz notfallmäßig zuge-
wiesen. In der Vorgeschichte bestand ein hy-
pogonadotroper Hypogonadismus. Echokar-
diographisch fand sich eine dilatative Kardio-
myopathie. Ein erhöhtes Serumferritin und 
eine Eisenüberladung in der Leberbiopsie lie-
ßen eine hereditäre Hämochromatose ver-
muten. Die kardiale Beteiligung konnte mit-
tels Magnetresonanztomographie nachge-
wiesen werden. Genetische Abklärungen er-
gaben eine homozygote Mutation für G320V 
und bewiesen eine juvenile Hämochroma-
tose. Eine Aderlasstherapie führte innerhalb 
eines Jahres zur Normalisierung des Eisensta-
tus und der kardialen Pumpfunktion.
Schlüsselwörter
Kardiomyopathie · Eisenüberladung · Hämo-
chromatose · Aderlass




A 28-year was admitted with heart failure. His 
medical history included treatment for hypo-
gonadotropic hypogonadism. Echocardiog-
raphy showed dilatation of all chambers. Ele-
vated serum ferritin levels and liver biopsy in-
dicated hereditary hemochromatosis. Cardi-
ac iron overload was seen on magnetic reso-
nance imaging. Genetic testing revealed ho-
mozygosis for G320 V mutation, confirm-
ing the diagnosis of juvenile hemochroma-
tosis. Phlebotomy on a biweekly regimen 
was started and after twelve months of ther-
apy the patient had normal ferritin values as 
well as normal ejection fraction on echocar-
diography.
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mittelt werden [3]. Auch eine Eiseneinla-
gerung ins Myokard kann mit der MRT 
nachgewiesen werden und eine Myokard-
biopsie ersetzen [6]. Allerdings ist im Ge-
gensatz zur Leber eine genaue Quantifi-
zierung des Eisengehalts noch nicht mög-
lich.
Therapie
Therapie der Wahl bei der hereditären 
Hämochromatose ist die Aderlassthera-
pie. Der Nutzen einer medikamentösen 
Eisenchelation, insbesondere bei der ju-
venilen Verlaufsform, ist unklar und wird 
nicht empfohlen [1]. Die Erfahrungen ba-
sieren fast ausschließlich auf Untersu-
chungen an Patienten mit Thalassaemia 
major. Dort konnte gezeigt werden, dass 
im Gegensatz zu einer Standardeisenche-
lation mit Deferoxamin, eine Kombina-
tionsbehandlung mit Deferipron den Ei-
sengehalt des Myokards rascher redu-
zierte und wirkungsvoller die Pumpfunk-
tion des Herzens verbesserte [8]. Auch die 
Mortalität durch kardiale Ereignisse war 
unter einer Eisenchelation mit Deferipron 
geringer als mit Deferoxamin, wohl auch 
über den Effekt einer besseren Eisendep-
letion aus dem Myokard [2]. Der Einsatz 
von Eisenchelatoren ist denjenigen Pati-
enten vorbehalten, bei denen aus hämo-
dynamischen Gründen keine Aderlassthe-
rapie durchgeführt werden kann [4, 7].
Die meisten Patienten mit juveniler 
Hämochromatose werden erst spät, bei 
Auftreten einer dilatativen Kardiomyo-
pathie, vorstellig. Es ist deshalb entschei-
dend, das Krankheitsbild zu erkennen 
und eine Aderlasstherapie zu beginnen. 
Die Eisendepletion ist für das Überleben 
entscheidend und muss – wann immer 
möglich – maximiert werden. Wie unser 
Fall zeigt, ist auch nach Auftreten einer 
schweren Herzinsuffizienz eine vollstän-
dige Erholung der kardialen Pumpfunk-
tion möglich.
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